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RESUMO 


A caracterização dos aspectos clínicos e citogenéticos envolven- 
do as aberrações estruturais do cromossomo 13 contribui para a 
determinação de regiões críticas de desenvolvimento. Descre- 
ve-se um indivíduo portador de cromossomo 13 em anel, cujo 
quadro clínico é compatível com o grupo 2 de Brown et al. (1995). 
Aspectos clínicos, citogenéticos, de aconselhamento genético, 
além de cuidados de saúde são discutidos. 
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INTRODUÇÃO 


Vários casos de deleções envolvendo o cromossomo 13 
têm sido descritos. “ Embora o padrão das anomalias con- 
gênitas detectadas nos indivíduos afetados seja variável, 
geralmente envolvem sistema nervoso central, coração, 
rins, pulmões”. Podem também ser encontrados defeitos 
oculares, tais como deficiência visual”, microftalmia e 
coloboma, além de hipoplasia ou aplasia de polegares; de- 
tecção de retinoblastoma também tem sido relatada.” 

Descreve-se um indivíduo com deleção parcial do cro- 
mossomo 13 detectada durante investigação de quadro de 
anomalias congênitas múltiplas. 


DESCRIÇÃO DO CASO 


M.D.S., 11 meses, filho de casal jovem (mãe com 20 
e pai com 21 anos de idade) e não consangiiíneo foi enca- 
minhado para esclarecimento diagnóstico por apresentar 
retardamento neuromotor e sinais dismórficos. A gesta- 
ção do paciente foi complicada por um choque elétrico no 
segundo mês e quadro gripal no oitavo mês. 

O parto foi normal, a termo e sem intercorrências. O 
recém-nascido pesou 2.600 g (P3) e mediu 48 cm (P3). 
O perímetro cefálico não foi registrado, assim como os 
índices de APGAR, porém a mãe refere choro fraco. O 
desenvolvimento motor e mental estava atrasado e, até a 
idade de nossa avaliação, o propósito era completamente 
hipotônico. Deficiências auditiva e visual também foram 
detectadas. 

O exame físico revelou, aos 13 meses: comprimento 
de 65 cm (<P3); perímetro cefálico de 41 cm (<P2); occi- 
pital plano e assimétrico; implantação baixa dos cabelos 
na fronte; sutura metópica proeminente; hipertelorismo 





ocular; pregas epicânticas; fendas palpebrais oblíquas 
para cima; discreta hipoplasia maxilar; ponte nasal re- 
baixada; comissuras bucais desviadas para baixo; aumen- 
to de distância intermamilar; micropênis; bolsa escrotal 
hipoplásica; agenesia de polegares; sulco plantar entre 
hálux e segundo dedo, os quais apresentavam clinodac- 
tilia (Fig. 1,2 e 3). 

A análise de cariótipo realizada em linfócitos de san- 
gue periférico com bandamento G mostrou 46,XY, r(13) 
(Fig. 4). O exame de cariótipo dos pais foi normal. 
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A história familial revelou uma irmã do genitor por- 
tadora de agenesia de corpo caloso e hidrocefalia, falecida 
antes de nossa avaliação. 

A família abandonou o seguimento ambulatorial, não 
sendo possível a realização de exames complementares 
para a completa caracterização do quadro clínico. 


DISCUSSÃO 


A síndrome do 13 q é causada pela ausência de uma 
porção do braço longo do cromossomo 13 e foi primei- 
ramente descrita em 1969. As alterações cromossômicas 
encontradas vão desde cromossomo em anel, a mais co- 
mum, até deleções terminais ou intersticiais. 

O quadro clínico é bastante variado, o que dificulta um 
critério diagnóstico específico. Os indivíduos afetados po- 
dem apresentar retardo mental e de crescimento, dismorfias 
craniofaciais, defeitos cardíacos, hipoplasia ou aplasia de 
polegares, anomalias geniturinárias e ânus imperfurado. 

A primeira classificação dos pacientes com base em 
características físicas e citogenéticas foi feita por Neibuhr 
e Otrosen” e, posteriormente, modificada por Neibuhr”. 
Em 1993, Brown et al." postularam que os pacientes com 
del13932 apresentavam quadro clínico mais grave, envol- 
vendo anomalias digitais, do sistema nervoso central e de 
outros órgãos. 

Essa hipótese foi testada por Brown et al”, que carac- 
terizaram três grupos diferentes de pacientes, de acordo 
com a região cromossômica perdida. 





No grupo 1, no qual a perda cromossômica não se 
estende até 13932, os indivíduos apresentariam retarda- 
mento mental leve ou moderado, retardo de crescimento 
e sinais dismórficos inespecíficos. 

O grupo 2 abrange segmentos mais distais, incluindo 
a região 13q32, com a presença de anomalias congêni- 
tas maiores, tais como microcefalia, anomalias cerebrais, 
ausência de polegares ou alterações distais de membros, 
malformações oculares, geniturinárias e gastrintestinais, 
retardamento mental e de crescimento. 

No grupo 3, a perda cromossômica inclui a região 
13933-934 e os pacientes apresentam retardamento men- 
tal grave, porém sem anomalias congênitas maiores. 

O caso aqui descrito apresenta diversas anomalias 
congênitas maiores, sugerindo que houve perda da região 
13932, incluindo-o, portanto, no grupo 2 da classificação 
proposta por Brown et al. * 

Considerando a agenesia de polegares apresentada, 
um estudo citogenético mais aprofundado desse caso, 
com técnicas de biologia molecular, poderia colaborar 
para definição da região crítica do cromossomo 13 en- 
volvida na formação de membros. Infelizmente, não foi 
possível esse estudo, devido ao abandono do seguimento 
ambulatorial pela família. 

Em casos de alterações cromossômicas estruturais, é 
fundamental o exame de cariótipo dos genitores, visto que 
essas alterações podem ser decorrentes de translocações 
balanceadas. Nesses casos, embora o material genético 
esteja presente, encontra-se fora de sua localização usual. 
Desse modo, não havendo perda cromossômica relevante, 
não haveria possibilidade de suspeita de sua presença, o 
que só ocorreria a partir de uma segregação não balance- 
ada para a prole. 

No caso em questão, o fato de o casal ter tido uma 
filha anterior falecida com malformação e nenhum filho 
normal reforçou a possibilidade de uma aberração cro- 
mossômica balanceada em um dos genitores. Entretanto, 
o exame de cariótipo dos pais foi normal. Nessa situação, 
não se pode afastar a possibilidade de uma microalteração 
não detectada nos exames rotineiros. Isto poderia ser me- 
lhor averiguado com estudos mais específicos, o que não 
foi possível. 

O aconselhamento genético é um processo de comu- 
nicação médica sobre os aspectos da doença, especial- 
mente a informação em torno do risco de ocorrência e/ou 
recorrência, visando também ao atendimento familiar. 
Dessa forma, é importante a investigação detalhada de 
todos os membros da família. Entretanto, é respeitada a 
decisão de não investigação tanto do probando quanto da 
família, se assim o desejarem. No presente caso, a família 
optou pela não realização dos exames complementares à 
investigação. 

Independentemente da continuidade de investigação 
pela família, desde a primeira consulta foram sugeridos 
os cuidados de saúde necessários, incluindo avaliação dos 
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sistemas mais comumente afetados nessas aberrações cro- 
mossômicas (cardíaco, SNC, oftalmológico, genituriná- 
rio), assim como as terapias de suporte e reabilitação, a 
fim de melhorar a qualidade de vida da criança. 

Este relato, além de trazer aspectos específicos sobre 
essa aberração cromossômica e sua investigação, ressalta 
a intenção do aconselhamento genético, especialmente 
no que diz respeito às crenças e decisões da família. Ao 
mesmo tempo, reforça-se que, independentemente de uma 
conclusão diagnóstica completa, a qualidade de vida do in- 
divíduo afetado deve ser assunto de maior importância, ou 
seja, os cuidados de saúde devem ser tomados, ainda que o 
esclarecimento diagnóstico não possa ser completado. 


SUMMARY 


The characterization of the clinical and cytogenetical 
aspects involving structural abnormalities of chromoso- 
me 13 contributes for determining of critical regions of 
embrionary development. We describe an individual with 
ring chromosome 13, whose clinical picture concern at 
the group 2 of Brown's et al. Classification (Brown et al., 
1995). Clinical aspects, cytogenetical, genetic counseling 
and health care are discussed. 

Key-words: Chromosomes, Human, Pair 13; Abnor- 
malities; Ring Chromosomes; Genetic Counseling. 
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